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Polimorfismo -149C→T do gene DNA metiltransferase 3B (DNMT3B): risco 
materno para síndrome de Down e metabolismo do folato 
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Introdução: A síndrome de Down (SD) é a cromossomopatia humana mais 
freqüente, com incidência de 1:660 nascidos vivos. Estudos sugerem que a 
ocorrência da SD independente da idade materna está relacionada à 
hipometilação do DNA como conseqüência do metabolismo anormal do folato 
e, polimorfismos genéticos envolvidos nesta via metabólica têm sido apontados 
como fatores de risco materno para a síndrome. As enzimas DNA 
metiltransferases (DNMTs) catalisam a transferência do grupo metil e 
polimorfismos no gene DNMT3B podem influenciar a atividade da enzima 
DNMT3B na metilação do DNA. Objetivos: Avaliar a influência do polimorfismo 
genético DNMT3B -149C→T, envolvido no metabolismo do folato, e das 
concentrações de homocisteína (Hcy), folato e ácido metilmalônico (MMA) no 
risco materno para SD. Métodos: O polimorfismo DNMT3B -283T→C será 
analisado por meio da Reação em Cadeia da Polimerase - Polimorfismos de 
Comprimentos de Fragmentos de Restrição (PCR-RFLP), utilizando a enzima 
de restrição AvrII. Os produtos serão visualizados em gel de agarose 2,5%, 
corado com brometo de etídeo. A quantificação de folato é realizada por 
imunoensaio competitivo, e a Hcy e o MMA são determinados por 
espectrometria de massas em colaboração com outras instituições. Serão 
avaliadas 105 mães de indivíduos com SD (grupo caso) e 185 mulheres com 
filhos sem a síndrome (grupo controle) e os dados serão analisados por meio 
do teste da razão de máxima verossimilhança, regressão logística e teste Qui-
quadrado. Resultados Esperados: Espera-se identificar a contribuição do 
polimorfismo DNMT3B -149C→T e das concentrações de Hcy, folato e MMA no 
risco materno para SD. 
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